



























パラギン酸に変わるAAC→GACの変異 (~314D) という 2 つのミスセンス変異が複合ヘテロ接合体とし
て認められ，弟にはP32SLがホモ接合体で認められた。家系2の症例では赤血球内GALT活性値は31.8%
































性も.P325L変異のホモ接合体である家系 1の弟は 1%と非常に低値であり P325LやG179D変異と正常
遺伝子とのへテロ接合体を持つ家系3.4の症例は各々61.5%.62.7%と変異蛋自発現実験での結果とよ
く一致していた。
以上のように，著者は日本人に特有と思われる新しい変異遺伝子を発見し変異蛋自発現実験によって
古典的なガラクトース血症の責任遺伝子であるととを証明した。さらにそれらの遺伝子と他の変異遺伝子，
あるいは正常遺伝子との組み合わせによって種々のGALT活性を示す異型が出現することを明らかにした。
これらの結果はガラクトース血症とその異型の本態解明に新知見を加えるものと考えられる。よって著者
は博士(医学)の学位を段与されるに値するものと認められた。
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